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Genetikai tanicsadas definicidja

A genetikai tandcsadas kommunikcigs és egyben alapos edukacids folyamat az orvos és a beteg
éslvagy valamelyik hozzétartozéja kozitt. Célja, hogy egy adott bhetegség genetikdi hatterének,
drokdlhetdségének, prognézisanak és therdpids lehetdségeinek tisztzasa érdekéhen jol képzett szakember
nydjtson segitséget az érintetteknek. A betegség meghatérozésara az egyéni és csalddi anamnézis felvétele, a
betegség jellegzetességeinek tibb generdcidra kiterjed elemzése, a csalddfa megszerkesztése, a tanacsot kérg
megtekintése, irdsos dokumentumainak és tiinettananak értékelése, komputeres szindréma elemzése, amelyet
az oroklddésmenet, az eldforduldsi és ismétlgdasi kockazat tisztazasa, a betegség silyossaganak, varhats
lefolyasénak, a diagnosztikus és therdpids lehetdségeknek a tapintatos ismertetése kdvet. A paciens
miiveltségi szintjétél fiiggd individualizalt edukécis, :

Terhesség esetén hangsilyozottan fontos a korabbi és jelenlegi terhességgel kapcsolatos adatok
rogzitése, elemzése, teratogen ietve mutagén hatdsok analizise, a kockazat mértékének becslése korszerii
statisztikai mddszerek (pl.: Bayes-féle) felhasznélasdval. A magzati srtalom kizérdsa, vagy bizonyitdsa
érdekében a prenatalis szirés és diagnosztika folyamatanak, eldnyeinek és esetleges kockézatanak irdsos és
szébeli ismertetése, valamint a vizsgélatok, a terhesség nyomon kivetésének, a sziikséges ultrahang- és labor
(citogenetikai és DNS vizsgalatok) kontrollnak, valamint a leletek értékelésének a megszervezése. Hazai és
esetleg nemzetkozi kollaborécio igénybevétele. A fentiekrdl irdsos zérbjelentés készitése.

Genetikai tanicsadas folyamata, elemei

1. betegség meghatarozaséra az egyéni és csaladi anamnézis felvétele

2. betegség jellegzetességeinek tobh generacidra kiterjeds elemzése

3. csaladfa megszerkesztése

4. irésheli dokumentumok értékelése

5. szindrémaanalizis (komputeres)

6. differencidl diagnézis

7. oroklddésmenet tisztézasa

8. eldforduldsi- és ismétlgdési kockazat szémitasa

9. teratogén- és mutagén hatésok elemzése, kockazatbecslés (pl.: Bayes-féle analizis)
10. konzilium tarsszakmakkal

11. terdpias lehetségek ismertetése

12. mintavétel és laborvizsgalat megszervezése

13. az frasheli és sz6beli tajékoztatas megértésének ellendrzése

14. terhesség nyomonkivetésének, kontrollvizsgalatoknak, leletek értékelésének koordinalasa
15. zérdjelentés

16. szdmitégépes adathézis vezetése

17. mindségi kontroll




